








































において変異が報告され，EVC と LBN の異なる遺伝











れる．しかし，これまでに EVC と LBN は四肢の骨形
成過程においてどのように関与するのかは明らかにされ
ておらず，Ellis-van Creveld 症候群が発病するうえで
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抽出した各組織の RNA から Super Script Pream-
plification System（Invitrogen）を用いて cDNAを合








































ブを含む hybridization buffer (50 formamide,
1xDenhardt’s solution,4xSSC,10 dextran sulfate,１
mM EDTA）で42℃で12時間のハイブリダイゼーション
を行った．2xSSC および0.1xSSC により洗浄した後，





半定量 RT-PCR による Evcと Lbnの脛骨における発
現パターンの解析
胎生期から生後８週齢までのラット脛骨および４週齢
ラットの各組織における Evcと Lbn の発現について解






これらの塩基配列はマウスの Evcと Lbn に対してそれ
ぞれ95.1 と94.1 の相同性が認められ，今回増幅した
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Fig.1  Analysis of the expression of rat Evc and Lbn by
 
RT-PCR.
The expression was analyzed in (A) rat tibia from
 
embryonic day 17(E17),postnatal day 1(P1),28(P28)
and 56(P56)and in (B)rat tissues,the liver(Li),brain

















In situハイブリダイゼーションによる Evcと Lbnの発
現局在についての解析



















本研究により，Evc と Lbn は特定の軟骨細胞に発現し
ていることが明らかとなり，両遺伝子がEllis-van Creveld
症候群の原因遺伝子であることをさらに支持している．













February 2004  Evcと Lbnの脛骨成長板における発現
Fig.2  Analysis of expression of Evc and Lbn in tibial growth plate by in situ hybridization.
Evc mRNA was detected in prehypertrophic and hypertrophic chondrocytes at postnatal day 1 (A)and day 28 (B).Lbn
 
mRNA was detected in proliferative and prehypertrophic chondrocytes (C).No signal was detected in negative control
 
using sense probe(D,E and F).R,the zone of resting chondrocyte;P,the zone of proliferative chondrocyte;PH,the zone
 






以上，Evc と Lbn の成長板軟骨組織における発現局






１)Bohm, N., M. Fukuda, R. Staudt and H. Helwig：Chon-
droectodermal dysplasia (Ellis-van Creveld syndrome)
with dysplasia of renal medulla and bile ducts.Histopath-
ology, ，267-281（1978）
２)Cohen M.M. Jr：Some chondrodysplasias with short
 
limbs：molecular perspectives.Am. J.Med.Genet., ，
304-313（2002）
３)Ellis,R.W.B.and S.van Creveld：A syndrome character-
ized by ectodermal dysplasia, polydactyly, chondro-
dysplasia and congenital morbus cordis：report of three
 
cases.Arch.Dis.Child., ，65-84（1940）
４)Erzen,M., R. Stanescu,V. Stanescu and P.Maroteaux：
Comparative histopathology of the growth cartilage in
 
short-rib polydactyly syndromes type I and type III and in
 
chondroectodermal  dysplasia. Ann. Genet., ，144-
150（1988）
５)Galdzicka,M.,S.Patnala,M.G.Hirshman,J.F.Cai.,H.
Nitowsky,J.A.Egeland and E.I.Ginns：A new gene,EVC
2, is mutated in Ellis-van Creveld syndrome.Mol. Genet.
Metab., ，291-295（2002）
６)Guschmann,M.,D.Horn,A.Gasiorek-Wiens,M.Urban,J.
Kunze and M.Vogel：Ellis-van Creveld syndrome：exami-
nation at 15 weeks’gestation. Prenat. Diagn., ，879-
883（1999）
７)Moudgil, A., A. Bagga, E. S. Kamil, D. L. Rimoin, R. S.
Lachman,A.H.Cohen and S.C.Jordan：Nephronophthisis
 
associated with Ellis-van Creveld syndrome. Pediatr. Ne-
phrol., ，20-22（1998）
８)Qureshi,F.,S.M.Jacques,M.J.Evans,M.P.Johnson,N.
B. Isada and S. S. Yang.：Skeletal histopathology in
 
fetuses with chondroectodermal  dysplasia (Ellis-van
 
Creveld syndrome).Am.J.Med.Genet., ，471-476（1993）
９)Ruiz-Perez,V.Ｌ., S.E. Ide,T.M. Strom,B.Lorenz,D.
Wilson,K.Woods,L.King,C.Francomano,P.Freisinger,
S. Spranger, B. Marino, B. Dallapiccola, M. Wright, T.
Meitinger,M.H.Polymeropoulos and J.Goodship：Muta-
tions in a new gene in Ellis-van Creveld syndrome and
 




D.Young,M.J.Wright and J.A.Goodship：Mutations in
 
Two Nonhomologous Genes in a Head-to-Head Configura-
tion Cause Ellis-van Creveld Syndrome. Am. J. Hum.
Genet., ，728-732（2003）
11)Takeda,H.,M.Takami,T.Oguni,T.Tsuji,K.Yoneda,H.
Sato, N. Ihara, T. Itoh, S. R. Kata, Y. Mishina, J. E.
Womack, Y. Moritomo, Y. Sugimoto and T. Kunieda：




76 辻 岳人 岡山大学農学部学術報告 Vol.
